Cleidocranial dysplasia: description with emphasis on the radiographic aspects of three cases in a family by Queiroz, Rodolfo Mendes et al.
CORRESPONDÊNCIA:
Rodolfo Mendes Queiroz
CENTROMED.
Diagnóstico por imagem. Departamento de Radiodiagnóstico.
Rua Goiás, 1337, Centro.
CEP 18700-140.  Avaré/SP.
Recebido em 09/05/2017
Aprovado em 13/12/2017
1. CENTROMED - Diagnóstico por imagem. Departamento de
Radiodiagnóstico. Avaré/SP.
2. Santa Casa de Misericordia de Avaré. Departamento de
Radiologia e Diagnóstico por imagem. Avaré/SP
3. Hospital São Jorge. Departamento de Radiologia e Diag-
nóstico por imagem. Barretos/SP.
4. Ultra-X Diagnóstico por Imagem. Departamento de Radio-
diagnóstico. São Sojé do Rio Preto/SP.
5. Imagem Center - Diagnóstico por Imagem. Departamento
Radiodiagnóstico. São José do Rio Preto/SP.
6. Faculdade EDUVALE. Docente do Curso de Bacharelado em
Enfermagem. Avaré/SP.
Medicina (Ribeirão Preto, Online.) 2017;50(6):371-6 http://dx.doi.org/10.11606/issn.2176-7262.v50i6p371-376
Relato de Caso
Displasia cleidocraniana: descrição com ênfase nos
aspectos radiográficos de três casos em uma família
Cleidocranial dysplasia: description with emphasis on the radiographic
aspects of three cases in a family
Rodolfo Mendes Queiroz1,2, José Eduardo Martins Coelho3, Leandro Fuso Ruiz4, Rodrigo Castro Cervato5,
Mariana do Val Cervelatti5, Michela Prestes Gomes6, Marcos Pontes Muniz5
RESUMO
Descrevemos três casos de displasia cleidoclavicular em uma família, uma síndrome genética rara,
apresentando comportamento autossômico dominante, porém com 20-40% dos casos esporádicos,
com incidência estimada em 1-9/1.000.000. O estudo se baseia em uma família constituída pelo o casal
progenitor, duas filhas e um filho. Dentre esse grupo, a mãe e as duas filhas apresentavam baixa
estatura, com região frontotemporal craniana abaulada, sutura sagital proeminente principalmente no
aspecto anterior, braquicefalia, discreta exoftalmia, pescoço largo e redução do diâmetro laterolateral
da porção superior do tórax. Nas radiografias do crânio e tórax, foram observados em todas as três
principalmente a presença de ossos wormianos na calota craniana, dentes supranumerários, anomalias
de erupção dentária e clavículas ausentes ou rudimentares. Diante dos achados, o diagnóstico de dis-
plasia cleidocraniana foi estabelecido.
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ABSTRACT
We describe three cases of cleidoclavicular dysplasia in a family, a rare genetic syndrome, presenting
autosomal dominant behavior, but with 20-40% of sporadic cases, with an estimated incidence of 1-9/
1.000.000. The study is based on a family consisting of the parent couple, two daughters and one child.
In this group, the mother and the two daughters presented a short stature, with a frontal cranial
frontotemporal region, prominent sagittal suture mainly in the anterior region, brachycephaly, mild
exophthalmia, broad neck and reduction of the laterolateral diameter of the upper portion of the thorax.
In the radiographs of the skull and chest, the presence of Wormian bones in the skull cap, supernumer-
ary teeth, anomalies of tooth eruption and absent or rudimentary clavicles were observed in all three. In
view of the findings, the diagnosis of cleidocranial dysplasia was established.
Keywords: Cleidocranial Dysplasia. Wormians. Hyperdontia. Syndrome.
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Introdução
A displasia cleidocraniana (DCC) é uma rara
síndrome esquelética não letal de origem genética,
caracterizada por um conjunto de anomalias de es-
truturação e desenvolvimento ósseo, sendo alguns
ossos mais comumente afetados e com apresenta-
ções típicas, como os três achados que indicam o
diagnóstico: dentes supranumerários (hiperdontia),
atraso no fechamento das suturas cranianas e hi-
poplasia/agenesia clavicular.1,2,3
Apresenta incidência es-
timada em 1-5/1.000.000, sem
predileção por gênero e raça,
com alguns achados clínicos e
nos exames de imagem poden-
do ser encontrados desde o
nascimento.1,2,3
Descrevemos de forma
didática três casos de DCC em
uma família com características
físicas e radiográficas indicati-
vas da patologia.
Relato dos casos
O estudo envolveu um
grupo familiar de cinco pessoas,
constituído pelo casal progeni-
tor, duas filhas e um filho. A
suspeita diagnóstica foi aven-
tada incidentalmente durante a
avaliação de quadro gripal da
filha mais jovem através de ra-
diografias torácicas e de seios
da face. Convocou-se o grupo
familiar em questão para exa-
me físico de todos os integran-
tes, além de radiografias do tó-
rax em incidência posteroante-
rior e do crânio nas incidências
anteroposterior e perfil nos in-
divíduos que ainda não tinham
sido submetidos a esse proce-
dimento diagnóstico. Dentre os
cincos familiares, na progenito-
ra de 34 anos e nas filhas de 10
e 8 anos foram encontrados in-
dícios da síndrome (figuras 1,
2 e 3, respectivamente).
Ao exame físico a mãe e as duas filhas apre-
sentavam baixa estatura, pescoço largo, base do
nariz larga e discretamente plana, abaulamento
frontal craniofacial e anomalias no número e nas
erupções dos dentes. Foi solicitado as três pacien-
tes que segurassem as mãos cruzadas anteriormen-
te ao tórax com os braços esticados, observando-
se em todas uma aproximação excessiva entre os
ombros na região anteromedial.
Nas radiografias do tórax dessas três pacien-
tes (figuras 1A, 2A e 3A, respectivamente) foi ob-
Figura 1. Radiografias torácica (A) e do crânio (B, C) da paciente de 34 anos.
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servada agenesia clavicular bilateralmente e um
formato da caixa óssea torácica com aspecto de sino,
com segmento superior estreito em contraste com
a região basal.
As imagens radiográficas do crânio (figuras
1BC, 2BC e 3BC, respectivamente) demonstraram
o atraso no fechamento principalmente da sutura
sagital, presença de ossos intrassuturais supranu-
merários e região craniana frontoparietal proemi-
nente com discreta braquiocefalia, além da confir-
mação dos distúrbios dentários.
Diante dos achados, o diagnóstico de DCC foi
estabelecido. A avaliação dos outros dois integran-
tes do grupo familiar (progenitor e filho) não de-
monstrou nenhum indicativo da enfermidade.
Figura 2. Radiografias torácica e do crânio da paciente de 10 anos.
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Discussão
A DCC é ocasionada por um defeito no gene
CBFA1, também chamado de RUNX2, localizado no
cromossomo 6p21, que atua na maturação dos
condrocitos e na diferenciação dos osteoblastos, res-
ponsável por 70% dos casos e o restante de etiolo-
gia genética ainda desconhecida.3,4,5 Apresenta alta
penetrância, grau variável de expressão e um pa-
drão hereditário autossômico dominante,1-4 contu-
do aproximadamente 20-40% dos casos são espo-
rádicos ocasionados por mutações gênicas novas.6,7
O diagnóstico é basicamente clinicorradioló-
gico com a identificação da tríade patognomônica:
hiperdontia (93-100%), atraso no fechamento das
suturas cranianas (destacadamente a sagital) e hi-
poplasia/agenesia clavicular bilateral. Os portado-
res também podem apresentar falhas de erupção
Figura 3. Radiografias torácica e do crânio da paciente de 8 anos.
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dentária (97-98%), maxila hipoplásica (84-95%),
baixa estatura, pescoço largo, base do nariz larga
com ponte nasal plana, hipertelorismo, prognatismo
discreto, palato estreito e profundo, abaulamento
craniano frontoparietal (bossa frontal), braquioce-
falia, ossos cranianos intrassuturais supranumerá-
rios (também chamados de wormianos) e atraso do
fechamento da sínfise púbica.1-4,6,7,8
Em 10% dos casos é observada a total inexis-
tência clavicular, sendo bilateral em 80%. O ato de
encostar os ombros entre si anteriormente ao tórax
na linha mediana somente é possível quando ambas
as clavículas estão alteradas totalmente ou de for-
ma parcial nesse contexto, manobra podendo ser
observada em 93-99% dos portadores de DCC.8,9,10
Aproximadamente 13 desordens estão associadas a
uma frequência considerável de ausência clavicular,
dentre elas estão a picnodisostose, a displasia man-
dibuloacral, a neurofibromatose, as síndromes de
Yunis-Varon e de Roberts. Lesões no plexo braquial
podem sem mais frequentes em traumas locorregi-
onais devido à falta da proteção da clavícula.11-17
A incidência de dentes supranumerários na
população comum é estimada em 0,2-5,3%, com
predomínio no gênero masculino (54-82%), porém
quando presentes em múltiplos sítios estão altamen-
te associados a condições sistêmicas ou sindrômi-
cas, incluindo as síndromes de Gardner, de Nance-
Horan, de Ehlers-Danlos, de Fabry, tricorrinofalan-
geana, de Ellis-van Creveld e de Robinow.18,19
Os ossos wormianos estão presentes em apro-
ximadamente 8-15% dos indivíduos, entretanto
esse número pode ser próximo de 80% na popula-
ção chinesa. Cerca de 50% desses ossos ocorrem
na sutura lambdoide e 25% na coronal, sendo mais
comuns no lado direito. A presença desses ossos
deve ser valorizada como indício patológico quando
forem superiores a 10 em quantidade e suas di-
mensões ultrapassarem 6,0 x 4,0 mm. É possível
serem encontrados também em 88% dos portado-
res de osteogênese imperfecta e em casos de
sindrome de Down. Devido o seu potencial em si-
mular fraturas e uma possível síndrome da criança
espancada, é importante sua correta diferenciação.20
Por apresentar um conjunto de anomalias que
não altera a sobrevida dos pacientes, o seu diag-
nóstico é muitas das vezes tardio, sendo que a sus-
peita inicial parte frequentemente do dentista no
tratamento das anomalias na arcada dentária e no
maxilar.1,2,4,5,21,22
O objetivo de estudo é proporcionar um
aprendizado que possa gerar diagnósticos mais pre-
coces com indicações de acompanhamento especi-
alizado, visto que muitos portadores procuram tra-
tamento dentário em um estágio tardio de evolu-
ção das anomalias, além da conscientização dos ris-
cos de lesão do plexo braquial em trabalhos que
exijam tração ou apoio de materiais no ombro. É
importante lembrar também que apesar de não ser
uma enfermidade grave, algumas das patologias
diferenciais são mais críticas quanto ao prognósti-
co e morbidade, fazendo com a sua correta identifi-
cação não cause transtornos para o paciente.
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